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INTRODUCCIÓN
La fibrosis quística es una enfermedad genética, de
herencia autosómica recesiva frecuente en la
población de origen caucásico, con una incidencia de
1/2.000-6.000. Está causada por una mutación en el
gen que codifica para la proteína CFTR (Cystic Fibrosis
Transmembrane conductance Regulator) 1. Se produce
un desequilibrio iónico, que da lugar a secreciones
mucosas espesas que obstruyen los conductos de los
órganos donde se expresa este canal, e infecciones
respiratorias 2.
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CONCLUSIONES
1. La fibrosis quística es una enfermedad monogenética autosómica
recesiva, causada por mutaciones en el gen que codifica para el canal
de cloruro CFTR, que regula el transporte iónico y el aclaramiento
mucociliar de las vías respiratorias. Esta alteración conlleva la
producción de un moco espeso e infecciones respiratorias.
2. Desde la identificación del gen que codifica para la proteína CFTR,
se han desarrollado nuevos tratamientos moduladores del canal,
como ivacaftor y lumacaftor, que suponen un nuevo enfoque
respecto a la terapia clásica, centrada en el alivio de los síntomas.
Actualmente, sólo están aprobados el tratamiento con ivacaftor en
monoterapia y en combinación con lumacaftor.
3. Ivacaftor en pacientes afectados por la mutación G551D ha
supuesto una mejora del 10% en la función pulmonar y una
reducción del 40% en las exacerbaciones pulmonares. La mejoría de
la función pulmonar al facilitar el aclaramiento del moco de las vías
respiratorias y la reducción de las infecciones pulmonares, se ha
traducido en una mejor calidad de vida de los pacientes con fibrosis
quística.
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Fig 1. Fisiopatología y líneas de tratamiento en la fibrosis quística.  
RESULTADOS
Fig 2. Mutaciones en la fibrosis quística y fármacos moduladores que actúan sobre ellas.  
Mutación Clase de 
mutación
Fármaco
Efecto en los 
niveles de 
cloro del 
sudor
Respuesta clínica
FEV1* Exacerbaciones 
pulmonares
G551D III Ivacaftor Disminución 
del 50%
Aumento 
del 10%
Disminución del 
40%
F508del II Ivacaftor + 
lumacaftor
Disminución 
del 8%
Aumento 
del 3%
Disminución del 
30%
Tabla 1. Resultados clínicos de los nuevos tratamientos aprobados 3.   
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OBJETIVOS
1. Revisión de las terapias
disponibles en la actualidad para el
tratamiento de la fibrosis quística.
2. Búsqueda de terapias en fase de
desarrollo.
3. Descripción del impacto de las
nuevas terapias en la calidad de vida
de los pacientes.
METODOLOGÍA
Búsqueda bibliográfica de los estudios
publicados en bases de datos, limitándose
a referencias publicadas entre 2010 y 2016,
usando las palabras clave cystic fibrosis,
CFTR, lumacaftor, ivacaftor entre otras.
Búsqueda de ensayos clínicos en la base de
datos del National Institute of Health
(clinicaltrials.gov).
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*FEV1 : Volumen espiratorio forzado.
